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RESUMEN
Se presenta el caso de una paciente que acude a
consulta externa del Hospital Vicente Corral Moscoso
con diagnóstico de aneurisma de aorta abdominal
realizado mediante tomografía, además se observa
que la paciente presenta un biotipo compatible
con Síndrome de Marfan lo que constituye un
desafío diagnóstico y terapéutico. El Síndrome de
Marfan se presenta en 1 a 3 casos en cada 10.000
pacientes y es causado por defectos en un gen lla-
mado fibrilina-1, el cual juega un papel importante
para la síntesis del tejido conectivo del cuerpo
además de acompañarse de mal formaciones car-
diacas y vasculares.
DeCS:miotomía extendida, acalasia, funduplicatura,
cirugía mínimamente invasiva.
ABSTRACT
It is presented a case of a patient who attends out-
patient consultation at the Vicente Corral Moscoso
hospital with a diagnosis of abdominal aortic
aneurysm which was identified through tomography.
Besides, the patient shows a biotype compatible
with Marfan syndrome which constitutes a challenge
for diagnosis and therapy.  Marfan syndrome is
present in 1 to 3 cases out of 10,000 patients, and
it is caused by defects in a gene called fibrillin-1. Fi-
brillin-1 plays an important role for the connective
tissue synthesis of the body; accompanied with
cardiac and vascular malformations as well.
Keywords:Marfan syndrome, abdominal aneurysm,
extended myotomy, achalasia, fundoplication, mi-
nimally invasive surgery.
INTRODUCCIÓN
El síndrome de Marfan (MFS) es una enfermedad
del tejido conectivo que se hereda de forma auto-
sómica dominante, causada principalmente por mu-
taciones en el gen FBN1. Este gen codifica la fibrili-
na-1, una glicoproteína que es el principal constitu-
yente de las microfibrillas de la matriz extracelular.
La mayoría de las mutaciones son únicas y afectan
REVISTA DE LA FACULTAD DE CIENCIAS MÉDICAS DE LA 
UNIVERSIDAD DE CUENCA. DICIEMBRE DE 2013. 31(3): 70-77 71
a un único aminoácido de la proteína. La reducción
o cantidad anormal de la fibrilina-1 conduce a la
debilidad del tejido, aumento de factor de crecimiento
transformante beta de señalización, la pérdida de
las interacciones célula-matriz y a las diferentes ma-
nifestaciones fenotípicas del síndrome de Marfan(1).
Clínicamente se evidencia con características anormales
en el corazón, el ojo y el esqueleto. Las manifestaciones
cardiovasculares incluyen prolapso de la válvula
mitral, la dilatación de la aorta y disección aórtica.
Enfocándonos en la estructura de la aorta, la misma
que está formada por íntima, muscular media y ad-
venticia, es en la íntima y principalmente en la
túnica media donde ocurren los principales cambios
patológicos que afectan la pared aórtica(2, 3). Otras
características incluyen alteraciones oculares con el
desplazamiento del objetivo (ectopia lentis), extre-
midades largas  desproporcionadas y la dilatación
aneurismática de la aorta con posterior rotura o di-
sección(4, 5). La formación de aneurisma implica una
compleja interacción de la predisposición genética,
los factores de riesgo cardiovascular, y las fuerzas
hemodinámicas(6, 7).
Actualmente, la prevalencia en el Síndrome de
Marfan es de 3 personas por cada 10.000 habitantes.
Este dato lo convierte en una de las más frecuentes
dentro de las llamadas enfermedades raras. Hace
no muchos años, la prevalencia era sensiblemente
inferior: 1 persona por cada 10.000 habitantes.
Este aumento de la población afectada no significa
necesariamente un crecimiento de la incidencia de
la enfermedad sino que evidencia una mejoría clara
en los procesos de diagnóstico.  El diagnóstico
precoz se postula como una de las primeras armas
para combatir el síndrome y sus secuelas(8, 9). Todavía
es difícil usar pruebas genéticas modernas para el
diagnóstico porque el síndrome de Marfan puede
ser causada por muchas mutaciones diferentes en
FBN1, un gen grande con 65 segmentos de codifi-
cación, mientras que las mutaciones en otros genes
pueden causar superposición de fenotipos. Varios
ensayos clínicos de la terapia con medicamentos,
entre ellos el fármaco antihipertensivo  losartán,
están en curso(10, 11).
PRESENTACIÓN DEL CASO
Se trata de una mujer de 33 años procedente y re-
sidente de la ciudad de Cuenca, su motivo de
consulta fue  una masa en el mesogastrio, pulsátil
no dolorosa más evidente en decúbito dorsal desde
hace 9 meses en donde cursaba el 7mo mes de
embarazo; se realiza cesárea sin ninguna complica-
ción. Dos meses, antes de la consulta dicha masa
aumenta de tamaño, se suma dolor urente de leve
intensidad, más cefalea por lo que se auto medica
paracetamol. Además  presenta distención abdo-
minal, dispepsia, hiporexia y siente que dicha masa
aumenta de tamaño, presenta latido y pulsaciones
visibles.
En el examen físico presenta TA: 120/80 FC: 80 FR:
20 T: 36.6 C°. Pupilas: isocóricas normoreactivas.
Piel: caliente y seca. Tórax: pectum escavatum, des-
doblamiento del segundo ruido en foco aórtico.
Abdomen: ligeramente distendido se palpa masa
abdominal en epigastrio y mesogastrio con latido
pulsátil de moderada intensidad doloroso a la pal-
pación profunda de aproximadamente 12x9cm. Se
palpa insinuación de cuello de aneurisma bajo
parrilla costal. Extremidades: pulsos iliacos, femorales
y poplíteos presentes bilateralmente,  miembros in-
feriores y superiores alargados (Gráfico 1).
GRAFICO 1. Pectum Excavatum, Masa abdominal, dedos de extremidades alargadas
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Dentro de los exámenes complementarios se solicita
EKG con riesgo quirúrgico II/IV.
En Angiotac con reconstrucción 3D  se observa for-
mación aneurisma de aorta abdominal a 13mm de
las arterias renales hasta la bifurcación de iliacas de
116.6mm y de 57x51mm de diámetro. La iliaca de-
recha de 26mm y la izquierda de 20mm sin placas
de ateroma. El Ecocardiograma reporta un aneurisma
aórtico abdominal con trombos, válvula mitral con
valva anterior engrosada y presencia de leve regur-
gitación, válvula aórtica normofuncionante, aorta
descendente con aumento de diámetro. (Gráfico 2).
Es intervenida quirúrgicamente por 3 ocasiones en
un lapso de 72 horas.
En su primera cirugía con duración de nueve horas,
se encuentra masa pulsátil de 10cmx7cm de diá-
metro, infrarenal, paredes muy friables (Grafico 3).
Se observa aneurisma a nivel de iliaca derecha de
4cmx5cm con trombo en su interior y obliteración
completa de hipogástrica derecha. Anestesia: Peri-
dural continua para manejo posoperatorio de dolor
y anestesia general. Heparina transoperatoria x dos
dosis de 5000 UI. Se procede a colocar prótesis de
arteria aorta (Grafico 3).
GRAFICO 2. Aneurisma de aorta abdominal, válvula mitral con valva anterior engrosada y presencia de leve regurgitación.
GRAFICO 3. aneurisma abdominal y protesis de aorta abdominal
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Paciente va a la Unidad de Cuidados Intensivos (UCI), es extubada, refiere dolor
a nivel de miembros inferiores el que se maneja con anestésicos y analgésicos sin
embargo el dolor persiste. Se realiza Eco Doppler que reporta Aorta infra renal
con trombo mural (estenosis 50%), prótesis arterial sin flujo en su interior,
arterias iliacas externas con estenosis moderada y de la arteria femoral común
hasta los troncos tibio peroneos ocluidos. (Gráfico 4).
Se solicita Angiotac que muestra aorta superior de calibre y trayecto adecuado,
a nivel infra renal una imagen hiperdensa que ocupa la luz del vaso en su
totalidad llegando hasta la bifurcación de iliacas comunes (trombos), las iliacas
externas con flujo filiforme y disminuido. (Grafico 5).
Cuarenta horas de la primera cirugía, es intervenida por segunda ocasión, con
un procedimiento de duración de dos horas. Anestesia: Peridural + Sedación.
Se realiza trombectomía bifemoral (Grafico 6). Se obtienen flujos regulares y se
hepariniza con 25000 UI. Paciente regresa a UCI para postoperatorio.
GRAFICO 5. Angiotac trombo infrarenal
GRAFICO 4. Trombo mural infrarenal 
GRAFICO 6. Trombectomia
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Pese al procedimiento paciente presenta  dolor,
frialdad y palidez de miembros inferiores. Se presume
clínicamente una nueva trombosis por lo que se de-
cide realizar cambio de prótesis aortica con anasto-
mosis bifemoral (cirugía de emergencia).  
Se interviene por tercera ocasión, cirugía con
duración de cuatro horas. Anestesia: general + pe-
ridural. En los hallazgos se observa trombo aorto
iliaco. Se realiza anastomosis aorto femoral bilateral.
Durante el acto quirúrgico se presentan dos episodios
GRAFICO 7. A, B y C: Trombectomia







REVISTA DE LA FACULTAD DE CIENCIAS MÉDICAS DE LA 
UNIVERSIDAD DE CUENCA. DICIEMBRE DE 2013. 31(3): 70-77 75
de trombosis en ramas de las femorales de nueva
prótesis por lo que se realizan trombectomías in-
mediatas y colocación de nueva prótesis aortica
con anastomosis bifemoral (Gráficos 7 y 8).
Por su enfermedad de base, la coagulopatia y la
obstrucción arterial, se mantiene en ventilación
mecánica en UCI; se observa inestabilidad hemodi-
námica. Miembro inferior izquierdo  recupera  tem-
peratura sin embargo el miembro derecho se en-
contraba frio, pálido con manchas cianóticas en
muslo y ausencia de pulsos (Gráfico 9, página ante-
rior).
Paciente anúrica, en mal estado general, a las doce
horas de la  última intervención presenta paro car-
diorrespiratorio, no responde al RCP, y fallece tras
realizar cuagulopatía no controlable. 
DISCUSIÓN
Las lesiones cardiovasculares determinan el pronóstico
del síndrome de Marfan (MFS), ya que son las que
ocasionan la mayor mortalidad, en 70%-95% de
los casos(12).
El aneurisma aórtico, la disección aórtica y  la
posterior ruptura son las principales causas de mor-
bilidad y mortalidad en las personas con MFS(13, 14).
Como tratamiento del aneurisma aórtico por Marfan
tenemos tratamientos clínicos y quirúrgicos que
pueden emplearse individualmente o complemen-
tarse, siendo el tratamiento clínico el que mejor re-
sultados nos muestra en estadios tempranos y el
quirúrgico en aquellos en los que ya existen secuelas
de consideración.
Dentro del tratamiento  clínico los β-bloqueantes
son eficaces mostrando más lento crecimiento de
la raíz aórtica, y mejoría de la supervivencia en el
MFS, sin embargo no protege la degeneración
aortica ni el desorden de las fibras elásticas y en
más de 10% de los pacientes que son intolerantes
desencadenan  asma, depresión o fatiga(15, 16, 17). El
Losartan es un medicamento que ha llamado la
atención por  su efecto conocido de antagonizar
TGF-β elemento indispensable en la fisiopatología
del MFS.  Un estudio presentado recientemente en
28 individuos con MFS mostró que la combinación
de losartán y β-bloqueantes (atenolol o propranolol)
proporciona una protección más eficaz y segura
para frenar e incluso disminuir la raíz aórtica. En la
actualidad se encuentra en curso un estudio que
compara Losartan y atenolol en 600 pacientes con
MFS con un seguimiento de 36 meses que pronto
arrojará resultados concluyentes(18).
Los inhibidores ECA  solos o en combinación con β-
bloqueantes es otra estrategia de tratamiento para
los individuos con MFS. El fundamento de su utili-
zación es una implicación del sistema renina-angio-
tensina en el desarrollo de la rigidez aórtica y su
crecimiento(19, 20).
Sin embargo, la investigación reciente indica que el
bloqueo AT1R puede ser más eficaz que los inhibi-
dores ECA y actuar más como β-bloqueantes a
través de la reducción de la presión arterial(21, 22).
La doxiciclina, un antibiótico de la familia de las te-
traciclinas e inhibidor inespecífico de MMP-2 y
MMP-9, puede atenuar el crecimiento de la raíz
aórtica en un modelo de ratón con MFS(23, 24).
Por tanto la combinación de losartán y doxiciclina
puede ser una táctica atractiva que muestra resul-
tados prometedores en la prevención de complica-
ciones aórticas(25).
Las estatinas como la pravastatina, que inhiben las
MMPs en el nivel post-traduccional podría afectar
al crecimiento de la raíz aórtica; algunos datos su-
gieren una reducción en la dilatación de la raíz
aórtica, al menos en un modelo de ratón de MFS
pero se necesitan  más investigaciones(26).
La cirugía aórtica profiláctica ha sido la única opción
real terapéutica para los pacientes con MFS(27).
Las indicaciones quirúrgicas para la reparación de
la aorta abdominal constituyen el cambio súbito de
más de 0.5 cm en un año o cuando la aorta
excede de 5 – 6 cm.
En una serie  publicada en 2009 en la revista
Journal of Vascular Surgery, siete pacientes con
MFS y disección crónica de la aorta torácica des-
cendente (tipo B) fueron tratados mediante el im-
plante de endoprótesis aórticas, con una necesidad
de reintervención del 33% antes de los dos años
por endofugas; en todos los casos se comprobó un
crecimiento progresivo de la aorta después de la
exclusión. 
Los datos disponibles sobre prótesis endovasculares
en pacientes con MFS u otras alteraciones del
tejido conectivo son limitados. De hecho, hay infor-
mación insuficiente que guíe para tomar decisiones
con seguridad y eficacia en estas situaciones.
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El MFS es una contraindicación para la reparación mediante prótesis endovasculares
en todos los protocolos de investigación.
En nuestros días, la cirugía de la aorta  es eminentemente la cirugía clásica de
reparación “abierta” mediante prótesis sintéticas, y la cirugía endovascular
queda sólo relegada para pacientes absolutamente contraindicados para cirugía
abierta por una mortalidad postoperatoria demasiado elevada.
Existe actualmente una mayor expectativa de vida por los beneficios de la
cirugía, una mayor frecuencia de casos leves detectados por el uso precoz de
medios diagnósticos y el uso de fármacos. La sospecha clínica precoz de este
padecimiento permite la realización de tratamientos clínicos tempranos y
control de las secuelas.
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